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(学位論文審査の結果の要旨) (明朝体1 1ポイント、 6 00字以内で作成のこと。 )
尾北麻悠子氏は、新生児期に皮膚症状を発症する色素失調症(Incontinentia pi印enti)に
ついて研究を行った。色素失調症はⅩ染色体優性迫伝形式をとる稀な遺伝性疾患で、患者の大
半は女児やある。最近になって、色素失調症の大半がNEMO遺伝子の第4-10エクソン欠失によ
ることが報告された。日本でも色素失蘭症について300例以上の報告があるが、迫伝子異常の
有無やNEMO遺伝子エクソン4-10欠矢による日本人患者の特徴については、不明であった。こ
れらの現状を踏まえ、尾北麻悠子氏は多施設共同研究をリードし、色素失調症患者10名とその
母親8名、姉妹1名のDNAを収集し、詳細な解析を行った.
その結果、以下の点を明らかにした。
1.色素失調症患者16名中5名にN丘MO遺伝子エクソン4-10欠夫を詠めた。
2.その5名の母親3名にも同様の欠矢を思めた。
3. NEMO遺伝子エクソン4-10欠共を確思した母親の中には、症状に気付かれていないもの
がいた。
4.外国人と日本人の患者を比較し、限・中枢神経系の異常の頻度は同等であった。
5.日本人患者では皮膚外症状・昏牙異常の頻度が低かった。
本論文は色素失調症の日本人患者の特徴について新しい知見を与えたものであり、最終試験
として論文内容に関連した試問を受け合格したので、博士(医学)の学位論文に値するものと
辞められた。
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